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1 Inledning och litteraturöversikt 
1.1 Förord 
Turners syndrom beskrevs år 1937 av Henry Turner, efter att han iakttagit flera flickor 
med samma typ av särdrag, bland annat kortväxthet och utebliven sekundär 
könskaraktär. Från och med 80-talet har rätt mycket forskning gjorts om de 
kraniofaciala dragen vid syndromet, vilka innebär bland annat retrognatiska käkar. 
Ämnet har intresserat finländska forskare såsom professorerna Juha Varrela, Timo 
Peltomäki och Lassi Alvesalo. En kort överblick av Turners syndrom samt tidigare 
publicerad litteratur framförallt om de kraniofaciala dragen vid syndromet kommer att 
behandlas i form av en litteraturöversikt i detta kapitel. 
 
Det som inte tidigare analyserats hos patienter med Turners syndrom är svalgets storlek. 
Vissa typiska drag i svalget som ger benägenhet till obstruktiv sömnapné kan 
diagnostiseras i en skallateralbild, och detta har inte undersökts i denna patientgrupp 
tidigare. I Turners syndrom rapporteras både retrognatisk maxilla och mandibula, vilka 
är drag som ofta är associerade med obstruktiv sömnapné. Denna studie kommer att 
bestå av lateral kefalometrisk analys av svalgets dimensioner på 35 patienter med 
Turners syndrom. Som jämförelsegrupp har 35 friska personer som matchats för ålder 
använts. Material och metoder beskrivs närmare i kapitel 2 och 3. 
 
Målet med denna studie var att undersöka om svalgets dimensioner är förminskade i 
Turners syndrom. På basis av de tidigare rapporterade kraniofaciala dragen med 
retrognatiska käkar var hypotesen för studien att även svalget skulle vara förträngt. Det 
visade sig att alla sex svalgmått som undersöktes var mindre hos patienterna med 
Turners syndrom. Resultaten presenteras i kapitel 4. 
 
Syftet var också att reflektera kring hur etiologin till de avvikande kraniofaciala dragen 
som även leder till bettfel påverkar svalgets dimensioner. De retrognatiska dragen i 
Turners syndrom kan antas vara helt genetiska, och genom kefalometriska studier av 
svalgets dimensioner i jämförelse med svalget i patientgrupper där mandibula sekundärt 
blivit retrognatisk till följd av till exempel reumatoid artrit kan därför bidra till att förstå 
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den komplexa kraniofaciala utvecklingsprocessen samt den multifaktoriella etiologin 
bakom bettfel.  
 
1.2 Material för litteraturöversikten 
Litteraturöversikten är baserad på material som sökts i databaserna Pub Med och Ovid 
Medline mellan oktober 2008 och januari 2010. Sökningarna  har gjorts med bland 
annat orden Turner syndrome, treatment, orthodontics, cephalometry, retrognathia, 
malocclusion, craniofacial, dentofacial, teeth, growth hormone, pharynx samt 
kombinationer av dessa. 
 
1.3 Epidemiologi, etiologi och diagnostik 
Tidigare beskrevs Turners syndrom som avsaknaden av en X-kromosom, men dagens 
studier tyder på att karyotypen 45,X utgör omkring 50 % av fallen. Den andra hälften 
består av mosaikismkaryotyper, det vill säga individer med celler av både 45,X och 
46,XX karyotyp. Dessutom finns ovanligare karyotyper med en isokromosom av X 
samt karyotyper med en Y- eller en del av en Y-kromosom. (Baena et al. 2004) 
 
Omkring en flicka på 2000 födda har Turners syndrom (Nielsen och Wohlert 1991). 
Hos foster diagnostiseras syndromet oftare, i ungefär 30 på 100 000, vilket betyder att 
omkring 75 % aborteras spontant (Hook, Warburton 1983). Moderns högre ålder ökar 
inte risken för Turners syndrom, såsom vid t.ex. Downs syndrom. Några riskfaktorer 
känner man inte ännu till. (Gardner och Sutherland 2005) 
 
Syndromet diagnostiseras hos 15 % vid under ett års ålder, hos 33 % i tonåren och hos 
39 % först i vuxen ålder. Medelåldern för då diagnosen fastställs är 15,1 år. (Stochholm 
et al. 2006) Diagnostiken sker genom ett vanligt blodprov med standard karyotyping, 
vilket innebär att kromosomerna hos de perifera lymfocyterna undersöks (Morgan 
2007). 
 
 3 
1.4 Kliniska manifestationer och behandling 
De mest beskrivna anatomiska dragen vi Turners syndrom är kortväxthet, bred 
bröstkorg med bröstvårtorna placerade långt ifrån varandra, cubitus valgus, låg hårlinje, 
lågt placerade och posteriort roterade öron, hyperkonvexa naglar, kort fjärde/femte 
metakarpal, hudflikar i nackregionen, ökad mängd födelsemärken, samt ptosis och 
avvikelser i hudens formation kring ögonen (Donaldson et al. 2006). De typiska dragen 
i ansiktsregionen presenteras i figur 1.  
 
 
Figur 1. De retrognatiska käkarna, de lågt placerade och bakårroterade öronen samt 
den karakteristiska huden kring ögonen ses hos denna 12-åriga flicka med Turners 
syndrom. Bilden kopierad från en artikel av Morgan (Morgan 2007). 
 
Kongenitalt lymfödem är ett typiskt drag för Turners syndrom. Hos 97 % av de nyfödda 
som får diagnos är lymfödemet det fynd som lett till närmare undersökningar. 
(Savendahl, Davenport 2000) Ofta går problemen med lymfödem långsamt över under 
småbarnsålden och återkommer sällan, men patienterna kan ha andra strukturella 
problem med fötterna såsom bred form och inväxande tånaglar (Findlay et al. 2001). 
 
Omkring 50 % av patienterna med Turners syndrom har någon form av avvikelse i 
hjärtat, varav ungefär två tredjedelar är strukturella och resten funktionella. Koarktation 
av aortan samt bikuspid aortaklaff (normalt trikuspid) ensamma eller i kombination 
utgör över hälften av hjärtmalformationerna. (Sybert 1998) Även insidensen för 
aortadissektion är förhöjd vid Turners syndrom. Dissektionen beror ofta på de 
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strukturella hjärtmalformationerna. Insidensen ligger på omkring 36 per 100.000 
jämfört med 6 på 100.000 hos friska. (Gravholt et al. 2006) Det har visat sig i studier på 
tonåringar att 30 % av flickorna med Turners syndrom har förhöjt blodtryck i jämförelse 
med jämnåriga. Förhöjningen av blodtrycket förklaras varken av avvikelserna i hjärtat 
eller njurarna. (Nathwani et al. 2000a, Nathwani et al. 2000b) 
  
På grund av den ökade risken för hjärtfel bör flickor som fått diagnosen undersökas av 
en kardiolog samt genomgå en EKG undersökning. Mindre allvarliga fel såsom 
bikuspid aortaklaff upptäcks inte alltid hos mindre barn, vilket gör att en 
kompletterande undersökning bör göras vid 10 års ålder. På grund av den ökade 
prevanlensen av förhöjt blodtryck bör detta årligen examineras och vid behov behandlas 
med antihypertensiv medicinering. (Donaldson et al. 2006) 
 
Njuravvikelser hittas hos en tredjedel av patienter med Turners syndrom. Dessa  
avvikelser är anatomiska avvikelser som till exempel hästskoformade njurar, och har 
sällan klinisk betydelse. (Lippe et al. 1988) Även förhöjda levervärden och ökad risk för 
leverkirros har rapporterats (Gravholt 2001). Prevalensen för autoimmun thyroidit är 
också förhöjd (Chiovato et al. 1996). 
 
Öronproblem drabbar 50-85 % av flickorna och kvinnorna med Turners syndrom. Det 
är vanligt att patienterna drabbas av upprepade mellanörsinfektioner som orsakar 
sekretorisk otit som i värsta fall leder till dövhet. Även sensorineural hörselnedsättning 
är vanligare vid syndromet än normalt. (Barrenas et al. 2000) Intelligensen hos kvinnor 
med Turners syndrom är normal, men det finns en ökad tendens för olika beteende- och 
sociala problem och kvinnorna uppvisar mindre social aktivitet (Boman et al. 1998). 
 
Kortväxthet är ett av de mest typiska dragen i syndromet. Hos kvinnor som inte har 
blivit behandlade med tillväxthormon är medellängden 141,5 cm. Trots att längden är så 
kraftigt påverkad korrelerar den med föräldrarnas längd. (Rochiccioli et al. 1994) Bland 
de som får diagnosen först i skol- eller tonårsåldern är kortväxtheten i 82% det fynd 
som leder till diagnos (Savendahl och Davenport 2000). Det har konstaterats att 
storleken redan i fosterstadiet är påverkad. Vid födseln är barnen redan små (födelsevikt 
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omkring -1 SD), och med åldern ökar storleksskillnaderna. Vid 14 års ålder är längden i 
omkring -4 SD ifall ingen tillväxthormonbehandling påbörjats. (Lyon et al. 1985) 
 
Många av de typiska dragen vid Turners syndrom kan delvis förklaras av 
haploinsufficiens av short stature homeobox-containing osteogenic (SHOX) genen som 
finns i PAR1 regionen av X- och Y-kromosomen. I Leri-Weill dyskondrosteos 
förekommer motsvarande haploinsufficiens, vilket gör även dessa patienter kortväxta, 
men längdskillnaden till det normala är inte lika stor som i Turners syndrom. Det 
betyder att haploinsufficiensen bara delvis förklarar kortväxtheten i Turners syndrom, så 
ännu är patogenesen till förändringarna som förekommer vid syndromet inte helt utredd.  
(Kosho et al. 1999) 
 
Vården består av behandling med tillväxthormon som tillförs genom subkutan injektion. 
Starttidpunkten för tillväxthormonbehandlingen är mycket omdebatterad. Det har 
föreslagits att den kunde börja i 4-5 års ålder. Estrogenbehandling behövs för att 
flickorna skall utveckla sekundär könskaraktär. Oftast används etinylestradiol peroralt. 
Behandlingen rekommenderas att starta i 13 års ålder. För att påverka längdtillväxten är 
det viktigt att tillväxthormonbehandlingen utan kombination med etinylestradiol pågått i 
minst 4 år, vilket innebär att även estrogenbehandlingen måste skjutas upp ifall  
tillväxthormonbehandlingen startat ovanligt sent. Det har också föreslagits att den 
anabola steroiden oxalondron från och med 9 års ålder skulle kombineras med 
tillväxthormon för att ytterligare öka längdtillväxten. (Donaldson et al. 2006) 
 
Komplikationerna relaterade till syndromet leder till att mortaliteten bland patienter med 
Turners syndrom är trefaldig jämfört med normalbefolkningen (Schoemaker et al. 
2008a, Schoemaker et al. 2008b). För karyotyperna 45,X och isokromosom isoXq är 
mortaliteten fyrdubbel, medan den för de övriga är tvåfaldig. SMR (standardisized 
mortality rate) är ökad framför allt för koronarsjukdomar, medfödda missbildningar 
samt endokrina sjukdomar. (Stochholm et al. 2006) 
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1.5 Tändernas morfologi och eruption 
Tändernas morfologi är på flera sätt avvikande i Turners syndrom. Incisiver, hörntänder 
och premolarer har visat sig ha signifikant kortare rötter och lägre höjd på kronan, och 
har dessutom avvikande kron-rotförhållanden oftare än normalt. Speciellt mandibulära 
premolarer och molarer har komplex rotmorfologi. (Midtbo och Halse 1994) 
Premolarerna har visat sig ha ökad tendens till molarisation (Varrela 1990). Premolarer i 
mandibulan har visat sig ha två rötter hos patienter med Turners syndrom i signifikant 
flera fall än hos friska. Forskningsresultat tyder på att avvikande rotmorfologi är lika 
vanligt i både 45,X karyotyp och vid mosaikism, vilket inte understöder teorin om att 
46,XX celler i 45,X/46,XX mosaikismindivider skulle bidra till en stegvis normalisering 
av den dentala utvecklingen. I Varrelas undersökningar hittades två rötter i de första 
premolarerna hos 29 % och i de andra premolarerna hos 21 % av flickorna. (Varrela 
1992) Kusiak m.fl. har senare kommit till liknande resultat; de första premolarerna i 
nedre käken hade i hans undersökningar två rötter i drygt 30 % av fallen och i de andra 
premolarerna i kring 35 % av fallen (Kusiak et al. 2005). Studier har också visat att det 
hos flickorna med Turners syndrom oftare än normalt finns två eller tre rötter i de första 
premolarerna i maxilla. Radix entomolaris ses ofta på första molaren i nedre käken. 
Tanden består ofta av två separata mesiala rötter och antingen en eller två distala rötter. 
(Midtbo och Halse 1994) 
 
Kronans längd mesiodistalt är hos både 45,X och mosaikkaryotyperna mindre än 
normalt, medan de labiolinguala diametrarna är normala hos 45,X/46XX och mindre 
hos karyotypen 45,X (Varrela et al. 1988). Kusparnas antal är ofta reducerat. Den 
distolinguala kuspen på de övre molarerna och de distala kusparna på mandibulas 
molarer är de som kan saknas. Den ocklusala ytan är således minskad och antar en 
triangulär form vilket gör att det H-formade fissursystemet försvinner. (Macesic et al. 
2003) 
 
I en studie har man också kommit fram till att den första incisiven samt hörntanden i 
maxilla har tunnare emalj än normalt. Detta tyder på att det krävs en andra 
könskromosom vid utvecklingen av emaljen, vilken är oberoende av om det är en X- 
eller Y-kromosom. Dentinets tjocklek (från mesiala till distala dentin-emajljunktionen, 
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DEJ) påverkas inte av avsaknaden av en X-kromosom. Däremot ger Y-kromosomens 
påverkan upphov till att män uppvisar längre distans mellan den mesiala och distala 
DEJ. (Alvesalo och Tammisalo 1981) 
 
Tandutvecklingen är också kronologiskt påverkad vid Turners syndrom. I en studie där 
den skeletala åldern i genomsnitt var 2,3 år efter medeltalet, visade sig den dentala 
utvecklingen vara omkring ett år före hos flickorna med Turners syndrom. Den kliniska 
eruptionen av de permanenta tänderna skiljer sig ändå inte tidtabellsmässigt signifikant; 
i studien observerades att skillnaden i medeltal var 3,7 månader. Flera lokala 
eruptionsproblem speciellt på de laterala segmenten i maxilla kan observeras hos flickor 
med Turners syndrom, vilket förklaras med en disharmoni mellan storleken på tänderna 
och tandbågen. (Midtbo och Halse 1992) 
 
1.6 Kefalometriska särdrag 
Många studier har gjorts kring de kraniofaciala dragen i Turners syndrom, och 
resultaten i de olika undersökningarna har varit likartade. Kranialbasvinkeln (<SNBa) är 
större, den posteriora kranialbasen är kortare, (S-Ba), båda käkarna är retrognatiska, 
mandibulan posteriort roterad och dess längd (Art-Pgo) mindre än vanligt medan 
maxillan är av normal längd (Jensen 1985, Midtbo och Halse 1996, Peltomaki et al. 
1989, Rongen-Westerlaken et al. 1992). Midtbo och Halse har i studier på barn i 
åldrarna 7-17 år och Rongen-Westerlaken m.fl. på barn i åldrarna 3-17 år visat att de 
karakteristiska kraniofaciala dragen är etablerade redan i barndomen (Midtbo och Halse 
1996, Rongen-Westerlaken et al. 1992). 
 
Mandibulans retrognatism förklaras av att mandibulan är kortare än normalt samt att 
kondylerna befinner sig i högre position än vanligt, vilket beror på att kranialbasvinkeln 
är större. De avvikande kraniofaciala dragen vid Turners syndrom kan alltså i första 
hand förklaras som sekundära förändringar beroende på förändringar i kranialbasens 
anatomi. (Jensen 1985, Midtbo och Halse 1996, Peltomaki et al. 1989, Rongen-
Westerlaken et al. 1992) Det har föreslagits att avvikelse i brosktillväxten är en faktor 
involverad i utvecklingen av den typiska kraniofaciala morfologin, eftersom bland annat 
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kranialbasen hör till de strukturer som hos fostret redan under den intrauterina perioden 
uppnår ett stabilt läge (Diewert 1985). Under den normala tillväxten hos friska sker inte 
några större förändringar i kranialbasen. Den anteriora skallbasvinkeln hålls mellan 
småbarnsåren och tonåren stabil. (Arponen et al. 2009) 
 
I Jensens studier var dimensionerna i det kraniokfaciala området överlag mindre än 
normalt, vilket förklaras med den reducerade allmänna tillväxten (Jensen 1985). Andra 
studier visar att skallen överlag är av normal storlek, vilket förklaras med att skallens 
tillväxt eventuellt påverkas mindre än andra delar av kroppen av 
könskromosomavvikselser (Peltomaki et al. 1989). Skallens tillväxt går nämligen hand i 
hand med hjärnans tillväxt (Liu et al. 1995). 
 
Det finns en association mellan de kraniofaciala dragen hos patienter med Turners 
syndrom och deras mödrar. Värden S-Ba, S-Go, <SNB, S-Art hos en moder har en 
korrelation med motsvarande mått hos dottern med Turners syndrom. Detta betyder 
alltså att syndromet inte täcker de kraniofaciala drag som är under stark genetisk 
kontroll. (Perkiomaki et al. 2005) 
 
1.7 Ocklusion 
De vanligaste bettfelen vid Turners syndrom är lateralt korsbett, stort horisontalt 
överbett, distalbett  (50-60 %) och en tendens till öppet bett både anteriort och lateralt 
(Laine et al. 1986, Laine och Alvesalo 1986). Gällande dessa bettfel ses de största 
skillnaderna mellan 45,X karyotyperna och friska kontroller, medan mosaikism- och 
isokromosomkaryotyper visar liknande typer av bettfel men med större variation 
(Midtbo och Halse 1996). Det horisontala överbettet har i flera studier visat sig vara 
större hos patienter med Turners syndrom, medan det vertikala överbettet antingen varit 
reducerat eller inte skiljt sig från jämförelsegruppen (Jensen 1985, Midtbo och Halse 
1996, Peltomaki et al. 1989). 
 
Gommen är smalare och tungans position är lägre vid Turners syndrom än hos friska. 
Detta kan i viss mån förklara bettfelen associerade med syndromet, då kindernas 
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muskulatur ger ett tryck på maxilla som gör att den övre tandbågen smalnar, och den 
nedre käken expanderar på grund av tungans tryck. (Perkiomaki och Alvesalo 2008) 
 
1.8 Ortodontisk vård 
Det rekommenderas att den ortodontiska vården för patienter med Turners syndrom 
planeras multiproffessionellt, det vill säga att ortodontisten vid behov konsulterar 
specialistläkare i kardiologi, endokrinologi, kirurgi och genetik. Behovet av 
antibiotikaprofylax på grund av de svåra medfödda hjärtfelen associerade med 
syndromet är något ortodontisten bör känna till och konsultera patientens kardiolog om. 
När en ortodontisk vårdplan görs gäller det att förutspå eventuella variationer i när 
vården skall påbörjas på grund av stora variationer i tillväxtkurvor och skillnader mellan 
kronologisk och skeletal ålder. (Russell 2001) 
 
Den ändrade kron- och rotmorfologin bör inte glömmas vid behandling av patienter 
med Turners syndrom. Till exempel när det gäller behandling av anteriort öppet bett bör 
tröskeln för kirurgisk behandling vara låg då tändernas rötter redan är korta och det 
finns en ökad risk för rotresorption. (Russell 2001) 
 
2 Material för egen undersökning 
2.1 Studieobjekt 
I studien ingick ursprungligen sammanlagt 38 skallateralbilder på flickor och kvinnor 
med Turners syndrom i åldrarna 6,5-21 år. Av dessa var 27 st. insamlade och 
undersökta av professor Sinikka Pirinen på avdelningen för ortodonti och barntandvård 
på odontologiska institutionen vid Helsingfors universitet under åren 1973-1976, och 11 
st. från patienter som undersökts på institutionens specialtandvårdsklinik under åttio- 
och nittiotalen. Alla skallateralbilder är tagna på institutionens röntgenavdelning, där 
personalen hade fått instruktioner om att Frankfurt-horisontalplanet och golvet skulle 
vara parallellt. Av bilderna exkluderades tre stycken från undersökningen på grund av 
dålig bildkvalitet som gjorde den kefalometriska analysen omöjlig att genomföra. 
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Som jämförelsegrupp användes 35 skallateralbilder tagna på friska flickor som finns 
arkiverade på ortodontiska avdelningen vid Helsingfors universitet från 
uppföjlningstudien ”Helsinki Longitudinal Growth Study” som pågick 1967-1993. 
Materialet valdes ut så att decimalåldrarna stämde överens med varandra, och en 
skillnad på högst 0,25 år accepterades. Studieobjektens åldrar och åldersfördelningen 
presenteras i tabell 1. 
 
Tabell 1. Åldersfördelningen för patienterna med Turners syndrom samt 
studieobjektens medelålder  standarddeviation 
 
 Turners syndrom 
(n)  
Kontrollgrupp 
(n) 
6,5-9,9 år 8 8 
10-13,5 år 10 10 
13,6-16,9 år 12 12 
17-21 år 5 5 
n totalt 35 35 
Medelålder (år)  
standarddeviation 
13,13  3,99 13,16  4,03 
 
2.2 Etiska reflektioner 
Skallateralbilderna som använts i denna studie hade ursprungligen tagits för andra 
ändamål. Denna studie baserar sig helt och hållet på befintliga patientjournaler, vilket 
innebär att inget etiskt tillstånd krävdes. De radiologiska undersökningarna var då de 
utfördes en del av patienternas diagnostik. Alla skallateralbilder var redan tidigare 
analyserade, vilket innebar att det inte kunde komma fram patologiska fynd som krävde 
att man skulle ta kontakt med patienterna. Studien ”Helsinki Longitudinal Growth 
Study” därifrån kontrollbilderna tagits, hade ett etiskt forskningstillstånd beviljat av 
odontologiska institutionens etiska kommitté. På alla röntgenbilder täcktes patienternas 
personuppgifter och ersattes med koder.  
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Forskningstillstånd har beviljats av Odontologiska institutionens förman, professor 
Jarkko Hietanen den 19.12.2008 (bilaga 1). 
 
3 Metoder 
3.1 Måttagning i skallateralbilderna 
Den angulära och linjärä kefalometriska analysen som används vid patientarbetet vid 
institutionen har tillämpats på skallateralbilderna. Totalt bestod studien av tio angulära 
och sex linjära mått. Använda punkter och plan presenteras i figurerna 2 och 3. I tabell 2 
presenteras förklaringen till de linjära måtten och i tabell 3 till de angulära måtten. 
Dessutom inkluderades i studien tre kalkylerade förhållanden mellan de befintliga 
måtten; Harvolds differens, det vill säga differensen mellan mandibulas längd och 
maxillas effektiva längd; kvoten mellan nedre ansiktshöjden och den totala 
ansiktshöjden, samt kvoten mellan posteriora ansiktshöjden och anteriora ansiktshöjden.  
 
För att analysera svalgets dimensioner togs mått på sex olika höjder i svalget. Dessutom 
mättes sträckan mellan hyoidbenet och mandibularplanet, det vill säga benets placering i 
höjdläge i förhållande till mandibulan. De punkter och sträckor som använts presenteras 
i figur 4. Dessa svalgmått är de samma som användes våren 2009 på avdelningen för 
mun- och käksjukdomar på Kirurgiska sjukhuset i Helsingfors vid kefalometrisk analys 
av skallateralbilder på sömnapnépatienter.  
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Figur 2. Kefalometriska punkter i alfabetisk ordning: A, punkt A, maxillas anteriora 
kants innersta punkt; ANS, anterior nasal spine, näsbottnens mest anteriora punkt; B, 
punkt B, mandibulas anteriora kants innersta punkt; Ba, basion, klivus mest inferiora 
punkt; LIA, lower incisor apex, första nedre incisivens rotspets; LIE, lower incisor 
edge, första nedre incisivens incisalspets. Me, menton, den mest inferiora punkten på 
mandibulas symfys; N, nasion, den mest anteriora punkten i näs- och pannbenets fog; 
Pgn, Prognathion, den punkt på mandibulas symfys som befinner sig längst bort från 
punkt TM; PNS, posterior nasal spine, näsbottnens mest posteriora punkt; S, Sella, sella 
turcicas medelpunkt; Tgo, konstruerade gonion, skärningspunkten mellan tangenterna 
för mandibulans nedre kant och mandibulans ramus; UIA, upper incisor apex, första 
övre incisivens rotspets UIE, upper incisor edge, första övre incisivens incisalspets. 
Dessutom har punkterna ANS(s), superior och ANS(i), inferior används vid 
mätningarna. Dessa punkter har placerats ovan (s) samt under (i) ANS på det ställe 
spina nasalis anterior är 3 mm tjock. 
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Figur 3. Kefalometriska plan 
1. NSP, anteriora skallbasplanet, linjen som korsar punkterna N och S 
2. PP, palatinalplan, linjen som korsar punkterna ANS och PNS 
3. MP, mandibularplan, linjen som korsar punkterna Me och Tgo 
4. SBaP, posteriora skallbasplanet, linjen som korsar punkterna S och Ba 
5. ÖII, första övre incisivernas inklination, linjen som korsar punkterna UIA och 
UIE 
6. NII, nedre incisivernas inklination, linjen som korsar punkterna LIA och LIE 
7. RTan, tangenten till mandibulans ramusdel 
8. MTan, tangenten till mandibulans nedre kant 
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Tabell 2. De linjära måtten och förklaringarna till dessa 
TM-ANS(i) maxillas effektiva längd enligt Harvold 
TM-Pgn mandibulas längd enligt Harvold 
ANS(s)-Me käkarnas sammanlagda höjd enligt Harvold 
AAH anteriora ansikshöjden, sträckan N-Me 
PAH posteriora ansiktshöjden, sträckan S-Tgo 
NAH nedre ansiktshöjden, sträckan från ANS till en föreställd fortsättning 
från Me som är vinkelrät med linjen N-Me 
 
Tabell 3. De angulära måtten och förklaringarna till dessa 
<SNA maxillas placering sagittalt i förhållande till kranialbasen 
<SNB mandibulas placering sagittalt i förhållande till kranialbasen 
<ANB käkarnas sagittala placering i förhållande till varandra 
<NSP-Ba kranialbasvinkeln 
<NSP-MP vinkeln mellan kranialbasen och mandibularplanet 
<PP-MP vinkeln mellan palatinalplanet och mandibularplanet 
<RTan-MTan gonialvinkeln, vinkeln mellan tangenterna för ramus och korpus 
<ÖII-NSP övre incisivens vinkel i förhållande till kranialbasen 
<ÖII-PP övre incisivens vinkel i förhållande till palatinalplanet 
<UII-MP nedre incisivens vinkel i förhållande till mandibularplanet 
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Figur 4. Måtten tagna i svalgregionen: PNS-ad1, där ad1 är den punkt på svalgets 
posteriora vägg där linjen PNS-x skär svalget, då punkten x är den punkt på linjen S-Ba 
som befinner sig på mitten av sträckan S och Ba; PNS-ad2, där ad2 är den punkt på 
svalgets posteriora vägg där linjen PNS-Ba skär svalget; p1-p2, de punkter som ger 
upphov till den kortaste sträckan mellan mjuka gommen och svalgets posteriora vägg; 
ve1-ve2, där ve1 är mjuka gommens mest inferiora punkt, och ve 2 är den närmaste 
punkten på svalgets posteriora vägg; y-z, kallat PAS, posterior airway space, svalgets 
bredd på linjen B-Go; ph1-ph2, de pukter som ger upphov till den kortaste sträckan 
nedan om sträckan PAS men ovan om den fjärde ryggkotan; Hy-MP, där Hy är den 
punkt på hyoidbenet som befinner sig vinkelrätt närmast mandibularplanet.  
 
Måtten har tagits med linjal med noggrannheten 0,5 mm och 0,5˚ av författaren till 
avhandlingen. Efter detta har varje kefalometrisk analys kontrollerats av min handledare 
docent Janna Waltimo-Sirén. Dessutom har jag gjort en ny kefalometrisk analys av 10 
bilder på nytt efter 6 månader för att evaluera mätningarnas pålitlighet (eng. 
repeatability). För att räkna ut error-värdet användes Dahlbergs formula √∑d²/2N, där d 
är skillnaden mellan de två mätningarna och N är antalet röntgenbilder, i vårt fall tio. 
Medeltalet av felen var för de angulära måtten 1,5º, och för de linjära måtten 1,1 mm.  
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Det största felet gällde övre incisivens inklination, de minsta ett av svalgmåtten. I tabell 
4 presenteras errorvärdet för de olika måtten med en decimals noggrannhet. 
 
Tabell 4. Errorvärdet för de olika måtten 
Variabel error 
<SNA (grader) 1.1 
<SNB (grader) 0.6 
<SNBa (grader) 1.7 
TM-ANS(i) (mm) 1.6 
TM-Pgn (mm) 1.5 
ANS(s)-Me (mm) 0.9 
<N-S/Me-Tgo (grader) 1.4 
<ANS-PNS/Me-Tgo (grader) 0.9 
<Gonialvinkel (grader) 2.1 
NAH (mm) 1.7 
AAH (mm) 0.9 
PAH (mm) 0.9 
<UI/NS (grader) 2.4 
<UI/ANS-PNS (grader) 1.4 
<LI/MeTgo (grader) 1.8 
PNS-ad1 (mm) 1.7 
PNS-ad2 (mm) 2.2 
p1-p2 (mm) 0.6 
ve1-ve2 (mm) 1.1 
PAS (mm) 0.5 
ph1-ph2(mm) 0.4 
Hy-MP (mm) 0.5 
 
3.2 Statistisk analys  
För att finna eventuella statistiska skillnader i de kraniofakiala strukturerna mellan 
patienterna med Turners syndrom och jämförelsegruppen matchades de för ålder och 
jämfördes med parat ”two-tailed” T-test i statistikprogrammet SSPS statistics 17.0.0. 
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4 Resultat 
Resultaten av den kefalometriska analysen presenteras i sin helhet i tabell 5. Det visade 
sig att båda käkarna är retrognatiska i förhållande till kranialbasen i vår patientgrupp. 
Vinkeln SNB var, då man jämför medeltalen, 3,5 grader mindre hos patienterna med 
Turners syndrom, vilket är statistiskt synnerligen signifikant (p<0.001). SNA var också 
mindre hos patienterna med Turners syndrom, med en skillnad i medeltalen på 2 grader 
(p=0.015). Båda käkarna var alltså placerade längre bak i förhållande till kranialbasen 
hos patienterna med Turners syndrom, nedre käken något mera än övre käken. 
Kranialbasen var plattare, det vill säga vinkeln SNBa i medeltal 3,1 grader större, hos 
patienterna med Turners syndrom (p=0.025). 
 
Mandibulas längd (TM-Pgn) var signifikant mindre (p=0.016), i medeltal 4.9 mm, hos 
patienterna med Turners syndrom. Längden på maxilla (TM-ANS(i)) skiljde sig inte 
nämnvärt. Skillnaden i mandibulans längd ledde även till att Harvolds differens i 
medeltal var 3.7 mm mindre hos gruppen med Turners syndrom (p=0.015). 
Gonialvinkeln var närapå den samma i båda patientgrupperna, men standarddeviationen 
var nästan dubbelt större hos patienterna med Turners syndrom, vilket betyder att större 
avvikelser i mandibulans form tycks förekomma vid syndromet. Incisivernas inklination 
skiljde sig inte mellan flickorna med Turners syndrom och kontrollerna. 
 
Den posteriora ansiktshöjden var något mindre hos patienterna med Turners syndrom, 
och standarddeviationen med avseende på detta mått var nästa dubbelt så stor hos 
patienterna med Turners syndrom. Förhållandet mellan den posteriora och anteriora 
ansiktshöjden var i medeltal 63 % hos patienterna med Turners syndrom och 67 % hos 
jämförelsegruppen. Både vinkeln mellan kranialbasen och mandibularplanet och den 
posteriora ansiktshöjden tyder på att mandibulan har en öppnande tillväxtrotation. Det 
som utöver placeringen av mandibulan påverkar SNB-värdet är mandibulans längd och 
tillväxtrotationens vinkel. Hos patienterna med Turners syndrom betonas alltså den 
mandibulära retrognatismen av båda dessa faktorer. 
 
Det kan konstateras att alla sex mått i svalget (PNS-ad1, PNS-ad2, p1-p2, ve1-ve2, 
PAS, ph1-ph2) i medeltal var mindre hos patienterna med Turners syndrom än hos 
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kontrollerna. Två av måtten i svalget, PNS-ad2 (p=0.019) och PAS (p=0.012) var 
signifikant mindre hos patienterna med Turners syndrom. PNS-ad2-måttet skiljde sig 
med 12 procent och PAS-måttet med 14 procent mellan patienterna med Turners 
syndrom och jämförelsegruppen. I figur 5 presenteras svalgmåtten grafiskt. 
 
Tabell 5. Resultaten av den kefalometriska analysen 
Mått Patienter Kontroller Signifikans 
Medeltal SD Medeltal SD 
<SNA (grader) 79.5 4.5 81.5 3.6 0.015  
<SNB (grader) 74.9 4.7 78.4 3.2 0.000  
<ANB (grader) 4.5 2.5 3.2 2.4 0.039  
<SNBa (grader) 132.8 5.7 129.7 5.5 0.025  
TM-ANS(i) (mm) 81.2 6.6 82.5 5.3 0.347 
TM-Pgn (mm) 99.6 8.9 104.5 8.1 0.016  
Harvolds differens (mm) 18.4 4.7 22.1 6.0 0.015  
ANS(s)-Me (mm) 60.6 5.5 59.9 5.1 0.612 
<N-S/Me-Tgo (grader) 32.8 7.7 30.7 6.0 0.191 
<ANS-PNS/Me-Tgo (grader) 24.0 7.2 24.1 5.2 0.929 
<Gonial (grader) 127.2 8.9 127.6 4.8 0.836 
NAH (mm) 58.8 5.4 58.8 5.2 0.972 
AAH (mm) 104.4 8.5 103.5 7.7 0.674 
PAH (mm) 66.1 13.5 69.2 6.8 0.248 
NAH/AAH 0.56 0.025 0.57 0.022 0.388 
PAH/AAH 0.63 0.12 0.67 0.050 0.111 
<UI/NS (grader) 103.1 7.5 103.8 7.5 0.655 
<UI/ANS-PNS (grader) 112.8 7.0 111.0 5.9 0.188 
<LI/MeTgo (grader) 99.3 7.6 98.3 8.2 0.621 
PNS-ad1 (mm) 15.2 3.8 15.8 3.4 0.491 
PNS-ad2 (mm) 18.1 4.8 20.5 4.3 0.019  
p1-p2 (mm) 6.7 2.0 7.3 2.6 0.339 
ve1-ve2 (mm) 8.4 2.3 8.6 2.8 0.625 
PAS (mm) 9.5 2.7 11.0 2.6 0.012  
ph1-ph2(mm) 7.9 2.8 9.1 2.7 0.060 
Hy-MP (mm) 10.5 5.8 10.6 3.9 0.966 
p<0.001; p<0.01; p<0.05 
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Figur 5. Svalgmåtten på x-axeln och de uppmätta sträckorna i millimeter på y-axeln 
 
5 Diskussion 
5.1 Metodernas lämplighet 
Att göra tvådimensionella studier på en tredimensionell struktur som svalget gör att 
resultaten inte är tillförlitliga då det gäller att dra slutsatser om svalget är förträngt eller 
inte, då volymen inte bestäms av bara de anteroposteriora längden på svalget. Problemet 
är ändå att det inte i nuläget finns tillräckligt med varken datortomografi- eller 
magnetresonanstomografibilder på patienter med lindrigare käkanomalier då sådana 
undersökningar i allmänhet inte görs i samband med diagnostik av dessa. 
Standardmetoder för tredimensionell kefalometrisk analys av de kraniofaciala 
strukturerna i de ovannämda bildtagningssystemen är inte heller utvecklade.   
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Ett annat problem är att det är svårt att särskilja mjukvävnaderna i en nativbild, vilket 
gör speciellt studier av svalget svåra att utföra. Mjukvävnaderna påverkas också lätt av 
både huvudets ställning och andningsstadiet, vilket inte har tagits i beaktande i denna 
studie. Inte heller eventuella skillnader i skallens totala storlek har i studien tagits i 
beaktande, men flera linjära mått i studien (TM-ANS(i), NAH och AAH) tyder på att 
inga större skillnader i skallens dimensioner förekommer mellan flickorna med Turners 
syndrom i denna studie och jämförelsegruppen, vilket understöder uppfattningen om att 
skallens mått påverkas mindre än tillväxten generellt (Peltomaki et al. 1989). Då man 
diskuterar svalgens mått vore det intressant att veta ifall patienterna har symptom som 
tyder på nattlig svalgobstruktion, men detta vet vi inte angående patienterna i vår studie. 
Dock kan man anta att patienterna inte i första hand kom till odontologiska institutionen 
för undersökning på grund av sina sömnbesvär. Dessutom är det viktigt att komma ihåg 
att hela sömnapnéproblematiken var mer eller mindre okänd och väldigt 
underdiagnostiserad under den tid materialet har samlats. 
 
En undersökning har visat att skillnader på 10 grader i kraniocervikal inklination kan 
påverka PAS-måttet med 4 mm (Muto et al. 2002). I de skallateralbilder som ingick i 
vår studie kunde man konstatera att inga större variationer i huvudets ställning förekom, 
då alla bilder i studien är tagna på samma röntgenavdelning av rutinerad personal. 
 
Största delen av patienterna i vår studie hade blivit behandlade med tillväxthormon och 
estrogen. Trots tillväxthormonbehandlingens kraftiga inverkan på längtillväxten 
påverkar medicineringen inte signifikant de kraniofaciala dragen. De karakteristiska 
dragen både när det gäller linjära och angulära kefalometriska mått kvarstår. Det enda 
måttet som visat sig variera före och efter tillväxthormonbehandlingen var mandibulas 
längd på grund av vertikal tillväxt i Rongen-Westerlakens undersökningar. (Hass et al. 
2001, Rongen-Westerlaken et al. 1993) 
 
5.2 Diskussion av resultaten 
Liknande kraniofaciala drag kunde rapporteras hos de patienter med Turners syndrom vi 
undersökte som redan tidigare konstaterats i flera studier, det vill säga att båda käkarna 
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är retrognatiska och mandibulan kortare än normalt (Jensen 1985, Midtbo och Halse 
1996, Peltomaki et al. 1989, Rongen-Westerlaken et al. 1992). 
 
Det som inte tidigare undersökts hos patienter med Turners syndrom är svalgets 
dimensioner. De enda mått som tagits tidigare som alls tangerar svalgets dimensioner är 
längden mellan basion och PNS som i Jensens omfattande studie undersöktes och var 
signifikant mindre i gruppen med Turners syndrom (Jensen 1985). I vår studie var alla 
sex mått i svalget något mindre än hos kontrollgruppen. Av måtten var PNS-ad2 och 
PAS statisktiskt signifikant mindre vid syndromet. 
 
Det finns många studier som undersökt sambandet mellan svalgets dimensioner och 
anteroposteriora bettfel. I en studie från 1995 har olika skeletala klassers påverkan på 
svalget tvådimensionellt undersökts, och det föreslogs att svalgstrukturerna inte 
påverkas av ANB-värdet (Ceylan och Oktay 1995). I en färskare studie, även den gjord 
på tvådimensionella skallateralbilder, hittas inget samband mellan malocklusionstyper 
Angles klass I och II, men nog mellan patienter med öppnande och slutande 
tillväxtrotation, oberoende av malocklusionstyp. I studien var övre luftvägarna hos 
gruppen med öppnande tillväxt mindre, men inte det nedre luftvägsmåttet som ungefär 
motsvarar PAS-måttet i vår studie (de Freitas et al. 2006). Å andra sidan finns det vissa 
studier som visar ett samband mellan ortognatisk, retrognatisk och prognatisk 
mandibula och svalgets anteroposteriora längd, vilket gör att man kan konstatera att 
forskningsresultaten i de tvådimensionella studierna är motstridiga (Muto et al. 2008). 
 
Alves m.fl. har i en datortomografistudie jämfört svalgets mått mellan patienter med 
skeletal klass II och III, och resultaten tyder på att de flesta måtten i svalget inte 
påverkas av skeletalklassens typ. De föreslår att svalget är en relativt självständig 
struktur i relation till ansiktskomplexet. (Alves et al. 2008) En annan mycket 
omfattande studie gjord på mikro-datortomografibilder, där skeletal klass II och III 
jämförs, och både bland annat skallens storlek och könet togs i beaktande, tyder på att 
volymen på den nedre luftvägen har ett samband med käkarnas anteroposteriora 
position, samt att formen på svalget skiljer sig, så att svalget i skeletal klass III är mer 
vertikalt orienterat (Grauer et al. 2009). Även i dessa färska tredimensionella studier är 
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resultaten alltså inte helt entydiga, vilket delvis kan bero på att metoderna inte är så 
långt utvecklade. 
 
Måttet PNS-ad2 representerar övre luftvägarna och PAS nedre luftvägarna. Att båda 
dessa mått skiljde sig statistiskt signifikant från kontrollgruppen tyder alltså på att 
luftvägarna inte bara på ett enstaka ställe, utan eventuellt en längre sträcka, vid Turners 
syndrom är smalare än vanligt. Dessutom kan man poängtera att vi har jämfört 
patienterna med Turners syndrom (ANB i medeltal 4,5 grader) med friska varav de 
flesta hade skeletal klass I (ANB i medeltal 3,2 grader), vilket skiljer sig från flera 
tidigare studier av svalget där ytterligheterna klass II och III jämförts. Svalget i 
skallateralbilder är alltså i denna studie smalare vid Turners syndrom än hos kontroller 
vars ansiktsform representerar ett genomsnitt av finländsk befolkning i vilken skeletal 
klass I förekommer hos de flesta. Detta betyder att man kan dra slutsatsen att våra 
statistiskt signifikanta skillnader i svalgmåtten beror på att syndromet i sig påverkar 
svalget starkare än vad käkarnas anteroposteriora placering i normala fall gör hos friska 
individer på basis av de motstridiga forskningsresultaten. Detta kan tyda på att den 
kraniofaciala utvecklingen skiljer sig mellan patienter med Turners syndrom och friska 
patienter med retrognatiska käkar.  
 
En annan möjlighet är naturligtvis att svalgets dimensioner i vår studie sekundärt är 
påverkade av retrognatismen, vilket inte helt kan uteslutas. I detta fall stöder denna 
studie teorin om att käkarnas anteroposteriora placering påverkar svalgets dimensioner. 
Det borde göras studier som jämför de kraniofaciala dragen mellan patienter med 
Turners syndrom och friska patienter med liknande kraniofacial morfologi med tanke på 
SNA- och SNB-värdena för att undersöka ifall skillnader i svalgmåtten förekommer och 
i så fall vilka skillnaderna är. Detta kunde bidra till att bättre förstå etiologin bakom 
klass II malocklusion som bland annat i Finland hör till de vanligaste bettfelen som 
kräver behandling, då det ännu är oklart hur stor påverkan miljöfaktorer har på 
utvecklingen av bettfel. 
  
I Finland och i många andra länder finns det strikta kriterier för att få tandreglering 
kommunalt, och bara svårighetsgraden av det kliniskt synliga bettfelet tas i beaktande. 
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Ifall skillnader i svalgstrukturen som kan ha funktionell betydelse finns hos patienter 
med Turners syndrom borde detta kanske i framtiden beaktas i vårdprioriteringen. Våra 
resultat visar  att svalget tvådimensionellt är smalare i Turners syndrom än hos friska. 
På basis av denna studie föreslår vi att man i kliniskt arbete frågar om patienterna med 
Turners syndrom lider av sömnproblem eller trötthet, så att de kan erbjudas adekvat 
undersökning och vård vid eventuell sömnapné. 
 
6 Tack 
Jag vill tacka min handledare Janna för att hon har tagit mina idéer på allvar och hjälpt 
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